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RESUMO

A Oftalmoplegia Externa Cronica Progressiva (OECP) é uma das principais manifestacées das miopatias
mitocondriais. Caracteriza-se por fraqueza progressiva da musculatura ocular extrinseca e ptose palpebral,
podendo incluir manifestac6es sistémicas graves. Este trabalho tem como objetivo relatar um caso clinico de
OECP. A coleta de dados foi realizada por meio de entrevistas, abrangendo histéria clinica, exame fisico e
documentacao de exames complementares. Trata-se de paciente do sexo feminino que iniciou, aos 17 anos,
quadro subito de ptose palpebral unilateral nao flutuante, evoluindo com oftalmoplegia bilateral, disfonia,
disfagia, fraqueza proximal, mialgia e dispneia aos esforcos. Aos 33 anos, estabeleceu-se o diagnéstico
etiolégico de OECP secundaria a mitocondriopatia. Instituiu-se tratamento com coenzima Q10 e
encaminhamento para fonoterapia e fisioterapia; entretanto, nao houve acesso regular a esses servigos em seu
municipio. Atualmente, a paciente apresenta progressao da doenca e limitacdo de suas atividades basicas e
laborais. Devido a raridade da condi¢io, aos sintomas iniciais inespecificos e a auséncia de critérios
diagnosticos bem definidos, o diagnostico da OECP é desafiador. A abordagem deve ser ampla e detalhada,
incluindo bi6psia muscular e testes genéticos mitocondriais. O tratamento é essencialmente sintomaético e
multidisciplinar, visto que nao hé cura, ressaltando-se as limita¢Ges no acesso a terapias de suporte no Brasil.

Palavras-chave: Miopatias Mitocondriais. Oftalmoplegia Externa Cronica Progressiva. Doencas Raras.

ABSTRACT

Chronic Progressive External Ophthalmoplegia (CPEO) is one of the main manifestations of mitochondrial
myopathies. It is characterized by progressive weakness of the extraocular muscles and eyelid ptosis, and may
include severe systemic involvement. This study aims to report a clinical case of CPEO. Data collection was
carried out through interviews, including medical history, physical examination, and documentation of
complementary tests. A female patient developed, at 17 years of age, a sudden onset of non-fluctuating
unilateral ptosis, progressing to bilateral ophthalmoplegia, dysphonia, dysphagia, proximal weakness,
myalgia, and exertional dyspnea. At 33 years old, the etiological diagnosis of CPEO secondary to mitochondrial
myopathy was established. Treatment with coenzyme Q10 was initiated, and she was referred for speech and
physical therapy; however, access to these services was not available in her municipality. Currently, the patient
shows disease progression and limitations in basic and occupational activities. Due to the rarity of the
condition, nonspecific initial symptoms, and lack of well-defined diagnostic criteria, diagnosing CPEO is
challenging. A broad and detailed approach is required, including muscle biopsy and mitochondrial genetic
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testing. Treatment is essentially symptomatic and multidisciplinary, as there is no curative therapy,
highlighting the limitations in access to supportive care in Brazil.

Keywords: Mitochondrial Myopathies. Ophthalmoplegia, Chronic Progressive External Ophthalmoplegia.
Rare Diseases.

1. INTRODUCAO

As miopatias mitocondriais (MMs) englobam um grupo heterogéneo de doencas
neuromusculares raras, caracterizadas pelo comprometimento do processo mitocondrial de
fosforilacao oxidativa para o metabolismo energético celular.! Tais desordens podem ser
classificadas em mutacgoes herdadas ou espontaneas do DNA mitocondrial ou nuclear, sendo
mais comum defeitos em genes mitocondriais, que totalizam mais de 250 tipos de mutacoes
ja descritas em seres humanos. Diante disso, os pacientes com miopatia mitocondrial
geralmente apresentam grande heterogeneidade de fenotipos e apresentacoes clinicas, que

variam desde uma miopatia pura até envolvimento multissistémico.2

As principais manifestacbes da doenca envolvem o musculo esquelético, com
apresentacoes subclinicas por meio de elevacao isolada da creatina-quinase (CPK), ou
quadros mais abrangentes de fraqueza muscular progressiva ou atrofia de um ou mais
grupos musculares, com possivel comprometimento funcional grave e insuficiéncia
respiratéria muscular.3 Os sintomas musculares mais comumente relatados incluem a
fadiga associada a intolerancia ao exercicio, dificuldade de marcha e de degluticao, dispneia,
dor muscular, caimbras, rigidez e fasciculacoes. No entanto, as doencas mitocondriais sao
disturbios multissistémicos, podendo se manifestar também com sintomas neurologicos,
oftalmologicos, cardiacos, hepaticos, gastrointestinais, entre outros, somando atualmente

mais de 40 sindromes distintas.4

A Oftalmoplegia Externa Cronica Progressiva (OECP) se caracteriza como uma das
principais apresentacoes das miopatias mitocondriais, ocorrendo como um sintoma isolado
ou como parte do envolvimento de multiplos sistemas. A prevaléncia dessa condicao é
desconhecida na literatura mundial, no entanto, sugere-se que a incidéncia seja de 1 a 2 casos
a cada 100.000 habitantes.5 No Brasil, nao ha dados acerca da epidemiologia dessa condicao

na populagao, com escassez de estudos publicados.

E uma afeccao que apresenta fraqueza progressiva da musculatura ocular extrinseca,

resultando em limitacao dos movimentos oculares e ptose palpebral.® Embora a OECP possa




DOI 10.18606/2318-1419/amazonia.sci.health.vign2p277-290 SOUSA, Gabrielle Nunes de.; COSTA, Milena Marques da.;
Revista Amazonia Science & Health SILVA, Maira Catherine Pereira Turiel.
2026 — Edicao 50 — Volume 14 — Nimero 2

Oftalmoplegia Externa Cronica Progressiva: um relato de caso

se manifestar isoladamente, alguns individuos apresentam miopatias generalizadas e
graves. Disfuncbes na conducido elétrica cardiaca, ataxia cerebelar, disfagia e distrofia
miotonica sao manifestacoes comuns em sindromes associadas a essa condicao rara.” Os
impactos na qualidade de vida do paciente sdo significativos, sobretudo diante de um
cenario no qual o diagnostico em estagios iniciais é escasso e o acompanhamento
multiprofissional adequado frequentemente nao é realizado.8 No contexto nacional, a
escassez de politicas especificas para doencas raras agrava ainda mais esses desafios,

comprometendo a assisténcia prestada a esses individuos.

O reconhecimento da OECP muitas vezes ocorre apenas em estigios avancados da
doenca, aumentando a dependéncia de suporte médico e multidisciplinar. Isso ressalta a
necessidade de pesquisas voltadas as estratégias diagnosticas, terapéuticas e reabilitadoras.9
A falta de investimentos financeiros e a baixa incidéncia individual dessas condicoes
dificultam a geracao de conhecimento e a implementacao de diretrizes clinicas adequadas,
mesmo que cerca de 13 milhoes de pessoas sejam afetados por doencas raras no territorio

nacional.1©

O Ministério da Saude (MS)* define doenca rara como aquela que afeta até 65 pessoas
a cada 100.000 individuos e, por meio das Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas com
Doencgas Raras no SUS, busca organizar a assisténcia prestada em diferentes niveis de
atencao a saude. O documento reconhece a dificuldade de estruturar fluxogramas para cada
doenca rara, uma vez tal categoria patologica pode ser tao diversa que seu quantitativo nao
é mensuravel. A limitacao na sistematizacao da assisténcia compromete a formulacao de
estratégias que garantam recursos humanos e tecnologicos adequados para atender esse

grupo de pessoas.!2

Portanto, o presente trabalho tem como objetivo relatar um caso clinico de Oftalmoplegia
Externa Cronica Progressiva para documentar e divulgar dados relevantes dessa patologia,
possibilitando a expansao do conhecimento sobre manifestacao clinica, abordagem

diagnostica ou alternativas terapéuticas.
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2. MATERIAIS E METODOS

Trata-se de uma pesquisa exploratoria, retrospectiva e observacional, com o relato de
caso de apenas um individuo com Oftalmoplegia Externa Cronica Progressiva. A coleta de
dados foi realizada por meio de entrevistas, no ano de 2025, no Laboratérios de Habilidades
Praticas da Universidade do Estado do Pard (UEPA) Campus VIII, em Maraba — PA.
Objetivou-se obter historia clinica, realizar exame fisico e anélise de exames
complementares disponibilizados pelo paciente. Todas as informacées coletadas foram
registradas em arquivo on-line compartilhado no Google Docs para redacao do trabalho.
Posteriormente, as informacoes foram comparadas com producoes cientificas dos tltimos
10 anos que abordam as manifestacoes clinicas, diagnostico e terapias aplicadas na
Oftalmoplegia Externa Croénica Progressiva. Os procedimentos desta pesquisa obedeceram
aos Critérios da Etica na Pesquisa, em conformidade com a resoluciio N° 510/16 do Conselho
Nacional de Saade — CNS, além de manter-se alinhado ao c6digo de Nuremberg de 1949.
Foi submetido ao Comité de Etica com Pesquisa em Seres Humanos (CEP-Marab4), sendo
iniciado apenas ap6s aprovacao pelo CEP e assinatura do Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido (TCLE) e Termo de autorizacao de uso de imagem e som. Ademais, foi garantido
a assisténcia de profissional médico de retaguarda, durante a coleta de dados, em caso de

qualquer intercorréncia clinica ou algo que possa levar dano ao participante da pesquisa.

3. RESULTADOS

Paciente do sexo feminino, 44 anos de idade, procedente de Marab4, Para. Iniciou
sintoma aos 17 anos, com ptose palpebral unilateral ao despertar, de carater nao flutuante,
com piora progressiva ao longo do tempo, dificultando a visdo, com necessidade de
movimentos cefalicos para compensar campo visual. Aproximadamente um ano apos,

realizou cirurgia corretiva de ptose, obtendo maior area de fenda palpebral momentanea.

Aos 20 anos, apds primeira gestacdo, iniciou disfonia, com voz mais fina e rouca.
Devido avanco do agravo nos sintomas oculares, realizou uma segunda cirurgia de correcao
de ptose, com melhora transitéria. Apos a segunda gestacao, aos 25 anos, evoluiu com
disfagia para solidos e restricao a abertura da boca. A partir de 2010, aos 29 anos, apresentou
fraqueza proximal em membros inferiores e superiores, com dificuldade para subir escadas,

levantar-se de cadeiras, realizar tarefas domésticas, como lavar roupas, além de mialgia em
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membros inferiores e dispneia aos grandes esforcos. Além disso, houve progressao da ptose
palpebral, oftalmoplegia bilateral, precisando afastar-se de suas atividades laborais como

auxiliar administrativa.

Em 2015, aos 33 anos, iniciou investigacao pela neurologia do Hospital das Clinicas da
USP Ribeirao Preto, para miopatia. Realizada eletroneuromiografia evidenciando miopatia
nos 04 membros, exames laboratoriais com CPK aumentada (374) e lactato de esforco
aumentado (4,5), além de biopsia muscular com fragmentos de musculo estriado esquelético
exibindo moderada irregularidade no diazmetro das miofibras e 2 sacos nucleares e discreto
afluxo de células inflamatorias linfomononucleares do endomisio. Possui teste genético que
evidencia delecao inica no DNA mitocondrial, delecao de 7 kb entre os nucleotideos 7,4 e
16,4 kb, firmando o diagnostico etiologico do quadro clinico, como Oftalmoplegia Externa
Progressiva secundaria a Mitocondriopatia, a qual nao ha tratamento curativo até o presente
momento. Encaminhada as atividades multidisciplinares de forma regular, com fisioterapia
respiratéria (tem disturbio ventilatério restritivo associado ao quadro), motora e
acompanhamento fonoaudiolégico, além de consultas regulares com equipe de
pneumonologia e cardiologia (risco aumentado de alteragoes do ritmo e do musculo cardiaco

nestes pacientes).

Foi iniciado tratamento com Coenzima Q10 400mg/dia e fisioterapia. Retornou a
unidade em 2016, com melhora parcial do quadro clinico, todavia, mantendo limitacao as
atividades fisicas devido baixa capacidade cardiovascular, com quadro de disfagia e perda

ponderal, encaminhada a fonoaudiologia e hidroterapia, para reabilitacao cardiovascular.

Em 2024, apresentou piora do quadro de fraqueza proximal, mais acentuada em
membros inferiores, oftalmoplegia (oftalmoparesia grave) para todas as miradas, ptose
bilateral, fraqueza facial, com disfagia e disfonia graves (disatrofonia), com prejuizo nas suas
atividades diarias e laborais devido doenca de base. Foi aumentada dose de Coenzima Q10
para 1.200mg/dia, com relato de melhora parcial dos sintomas da doenca, conseguindo

realizar atividades domésticas leves e atividades fisicas que nao exigem muitos esforcos.

Em 2025, a paciente mantém piora progressiva do quadro de base, evoluindo com
disfagia com regurgitacao alimentar para o sistema respiratério documentado em
videolaringoscopia da degluticao e agravado por pneumonia bacteriana recente. Foi entao

indicado via alternativa alimentar pela fonoaudiologia do Hospital das Clinicas de Ribeirao
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Preto, com indicacdo de gastrostomia para melhor conforto da paciente, recusada pela

mesma, que mantém alimentacao via oral apenas com alimentos pastosos.

Atualmente a paciente apresenta progressao da ptose palpebral, mesmo apos a
realizacao de cirurgias corretivas anteriores, fraqueza muscular, disfonia e dispneia. Em uso
regular de Coenzima Q10 1.200 mg/dia, com limitacdo importante para atividades darias.
Devido dificuldades para acessar o servico publicos de satide em municipio, a paciente nao

realiza seguimento multidisciplinar.

Ao exame fisico, a paciente apresenta ptose palpebral bilateral (figura 1), realiza apenas
discreta lateralizacao e inferiorizacao do olhar, com oftalmoplegia para as outras miradas
(figura 2) e insuficiéncia da convergéncia ocular (figura 3). Mimica facial prejudicada para
franzir fronte e elevar palpebras, forca grau 4 ao rotacionar cabeca para o lado direto contra
a resisténcia e grau 3, para o lado esquerdo. Forg¢a grau 4 em membro inferior direito e grau

3 no esquerdo.

Figura 1. Ptose palpebral bilateral em paciente portadora de oftalmoplegia externa cronica progressiva,
evidenciando a limitacdo da abertura palpebral.

Fonte: Autores, 2025.

Figura 2. Avaliacdo da motilidade ocular. A: elevagao a direita; B: inferiorizacao a direita; C elevagao a
esquerda; D: inferiorizacao a esquerda
Fonte: Autores, 2025.
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Figura 3. Convergéncia do olhar ausente.
Fonte: Autores, 2025.

4. DISCUSSAQ

A Oftalmoplegia Externa Cronica Progressiva (OECP) é a forma mais comum de
apresentacdo de um grupo de doencas raras, as miopatias mitocondriais. Apesar de sua
prevaléncia é incerta no contexto mundial e nacional, sabe-se que pode ocorrer de forma
esporadica ou hereditaria, se manifesta em qualquer idade, principalmente na infancia ou
adolescéncia, e progride lentamente.13 Como no caso em questdo, no qual os primeiros
sintomas se iniciaram aos 17 anos e, ao longo da vida adulta, o quadro clinico foi se

ampliando.

De acordo com a revisao de Ali, Esmaeil e Behbehanis, a OECP resulta da disfuncao
na fosforilacdo oxidativa devido mutacées no DNA mitocondrial (DNAmt) ou DNAn (do
nucleo celular), levando a reducao da producao de ATP e disfun¢des importantes, sobretudo
em tecidos de alta demanda energética, como os musculos oculares, faciais e respiratorios.
Essa suscetibilidade explica a manifestacao precoce na funcao dos musculos extrinsecos do
olho, que possuem 60% do volume celular formado por mitocondrias e associado a um baixo
limiar para mutagdes. A piora dos sintomas apds as gestacoes pode refletir o impacto da
maior demanda metabdlica e do estresse oxidativo do estado gravidico, reconhecidos como

moduladores da expressao fenotipica da doenca mitocondrial.

Um estudo de coorte analisando 116 pessoas com OECP consolidou o perfil fenotipico
da OECP: oftalmoplegia e ptose bilateral em todos os casos, 77% apresentam perda auditiva
neurossensorial e metade, disfagia.14 Segundo Lock, Irani e Newman15, quando a restricao
progressiva da mobilidade ocular é combinada ao envolvimento de outros musculos e

sintomas sistémicos, a sindrome clinica é classificada como “OECP plus”. Essa é a
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classificacdo do presente relato, no qual a paciente apresenta disfuncao nos movimentos

oculares e também disfonia, disfagia, fraqueza proximal.

Apesar da sintomatologia inicial da paciente ser considerada atipica, com ptose
unilateral, o desenvolvimento da piora progressiva e evolucao bilateral corresponde ao
destacado na literatura. Segundo Ferreirai6, a inespecificidade varidvel do quadro
sintoméatico é um fator importante de complexidade na suspeicao diagnostica das
mitocondriopatias. Em seu trabalho, Ferreira16 atribui essa diversidade a heteroplasmia
mitocondrial e explica que, apos divisoes celulares, a segregacao aleatoria faz com que as
mitocondrias com DNAmt mutado encontrem-se em quantidade variavel entre células e

Orgaos.

Outro desafio para o diagnostico dessa patologia se encontra na inexisténcia de
critérios diagnosticos mundialmente aceitos. Para isso, é necessaria uma abordagem ampla
que inclui, além da analise clinica minuciosa, exames laboratoriais, biépsias de tecido

muscular e testes genéticos mitocondriais.13

Na avaliacdo clinica, McClelland, Manousakis & Lee17 destaca a importancia de excluir
diagnosticos diferenciais, como miastenia gravis ocular, sindrome do olho flacido (sagging
eye syndrome), distrofia oculofaringea e oftalmoplegias congénitas. A auséncia de flutuacao
dos sintomas e a ndo resposta a anticolinesterasicos afastam a miastenia, enquanto a
progressao lenta e simétrica contrasta com as formas congénitas. Essa diferenciaciao é
essencial para evitar terapéuticas ineficazes e atrasos no manejo, como descrito também por
Karimi e colaboradoresi8, que observaram elevado indice de cirurgias palpebrais

desnecessarias em pacientes inicialmente diagnosticados com ptose congeénita.

Na analise laboratorial, a paciente apresentou aumento leve de CPK (374 U/L) e lactato
pos-esforco elevado (4,5 mmol/L), achados compativeis com disfuncdo mitocondrial,
embora inespecificos. McClelland, Manousakis & Lee17 reforcam que o lactato sanguineo e
liquorico é um marcador de baixa sensibilidade para OECP, sendo mais 1til em sindromes
com comprometimento sistémico acentuado. A elevacdo discreta apo6s esforco, como
observada neste caso, apoia a hipotese de alteracao na fosforilacao oxidativa, sobretudo em
pacientes sem outras causas de miopatia. Segundo esse trabalho, a analise de CPK é 1til
apenas para identificar envolvimento muscular sistémico, podendo estar normal ou

levemente elevada. Esse perfil se ajusta adequadamente ao padrao bioquimico observado na
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paciente, reforcando a natureza mitocondrial do processo.

De acordo com McClelland, Manousakis & Lee17, 50% dos casos de PEO sao
esporadicos, geralmente resultantes de uma grande delecao de DNA mitocondrial, como a
observada na paciente, enquanto os outros 50% sao hereditarios (autossomicos dominantes,
recessivos ou maternos). As delecoes tnicas de grande porte costumam associar-se a
quadros clinicos de OECP pura ou a sindrome de Kearns-Sayre, dependendo da extensao e
localizacao da delecao. Assim, a delecao de 7 kb encontrada na paciente se enquadra na faixa
das delecoes intermediarias descritas para formas isoladas e nao sindromicas, justificando

a auséncia de manifestagoes cardiacas ou enddcrinas graves.

Ao observar a realizacao da bidopsia muscular, McClelland, Manousakis & Lee17 destaca
a importancia do exame no contexto diagnostico, evidenciando fibras vermelhas irregulares
e deficiéncia em citocromo c-oxidase, caracteristicas-chave da doenca. Contudo, questiona
a falta de padronizacao das técnicas utilizadas por laboratério, o que torna desafiador a sua
interpretacdo. A paciente também realizou eletroneuromiografia, que evidenciou uma
miopatia nos quatro membros, sendo importante para avaliar a disfuncao, mas nao se aplica
para determinar a causa. Os autores também apontam a ressonancia magnética como uma
importante ferramenta para caracterizar e avaliar a extensdo dos danos causados na
musculatura extrinseca dos olhos. Achados tipicos incluem atrofia discreta dos musculos
extraoculares e sinais hiperintensos em T1 e T2, correspondentes a degeneracao miopatica

e substituicao por tecido adiposo.

A abordagem terapéutica das miopatias mitocondriais fundamenta-se em um manejo
multidisciplinar e sintomatico, visando a melhora da qualidade de vida e retardo da
progressao dos sintomas, uma vez que nao hi tratamento curativo especifico para a
doenca.19 A terapia farmacologica mais comumente utilizada envolve a administragao de
metabolicos e cofatores, como a Coenzima Q10, molécula lipossolavel também conhecida
como ubiquinona, que atua como um transportador de elétrons nas mitocéndrias,
atenuando o estresse oxidativo, geralmente bem tolerada, em doses de 300 a 1200mg/dia.20
Estudos randomizados, como o de Glover e colaboradores21 avaliaram os efeitos do
tratamento com 1200mg/dia de Coenzima Q10 por 60 dias em pacientes com disturbios
mitocondriais, mostrando melhora em alguns parametros laboratoriais, como lactato sérico

e piruvato, e em alguns casos, melhora sintomatica parcial em relacao a fadiga e tolerancia
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ao esforco. No entanto, o uso desse composto ainda carece de evidéncias de resultados
significativos, mantendo-se como uma intervencao adjuvante, como no caso em questao,

porém sem comprovacao cientifica de eficacia modificadora da doenca.22

Tendo em vista o acometimento multiplo e heterogéneo dos distirbios mitocondriais,
é essencial reforcar a importancia do seguimento multidisciplinar e a triagem sistémica de
comorbidades. No caso da OECP, devido ao comprometimento ocular mais expressivo, a
correcao cirurgica da ptose palpebral, se torna uma conduta crucial para melhoria funcional,
embora devido a progressao da doenca possa requerer abordagens frequentes, como afirma
o estudo de Esagui e colaboradores23, que condiz com o caso relatado em que a paciente foi
submetida a duas cirurgias corretivas anteriormente, porém mantendo progressao da ptose
palpebral com possivel indicacdo de novo procedimento. Além do acompanhamento
oftalmologico, é importante a triagem regular e periddica para envolvimento sistémico
associado, como avaliacdo neurolbgica, cardiaca, endocrinolégica, de funcao pulmonar e

renal, realizadas anualmente.24

Outras estratégias eficazes na melhora dos sintomas incluem a fisioterapia motora e
respiratoria, na melhoria da tolerancia ao exercicio, preservacao da forca muscular e
capacidade ventilatoria, assim como, o envolvimento da fonoaudiologia e nutri¢ao para
manejo da disfagia e disfonia, incluindo interveng¢oes de suporte como a nutri¢ao enteral por
sonda ou gastrostomia em casos avancados, como o da paciente, para reducao do risco de
aspiracdo.24 Entretanto, a paciente refere como principal obstaculo ao seu tratamento, a
dificuldade de acesso ao seguimento multidisciplinar com a fisioterapia e fonoaudiologia, o
que é corroborado por diversos estudos brasileiros, seja pela oferta insuficiente ou pela
grande demanda no Sistema Unico de Saide, o que dificulta o adequado manejo,
contribuindo para prejuizo da reabilitacao funcional e maior progressao dos sintomas,
especialmente em pacientes com doencas neurodegenerativas.25,26 Além disso, o
tratamento de doencas raras encontra barreiras expressivas no Brasil, uma vez que ha
desigualdade na oferta de servicos de referéncia habilitados, visto que dos 36 servicos de
Rede Especializada de Atencao as Pessoas com Doencas Raras do pais, apenas um se
concentra na Regiao Norte, conforme divulgado pelo Ministério da Saude27, impasse que
também foi observado no caso relatado, dado que a paciente precisa se deslocar da cidade
de origem para o estado de S3ao Paulo para conseguir acompanhamento médico

especializado.
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5. CONSIDERACOES FINAIS

O presente relato contribui de forma relevante para a literatura ao documentar
longitudinalmente a evolucao clinica de um caso de Oftalmoplegia Externa Cronica
Progressiva (OECP), fornecendo dados clinicos, laboratoriais, genéticos e funcionais, pouco
relatados em estudos na literatura nacional, de modo a reforcar a importancia do
diagnostico de doencas raras e da abordagem multidisciplinar para retardar a progressao da
doenca e melhorar a qualidade de vida dos pacientes. Ademais, destaca-se limitacoes reais
no acesso a terapias de suporte, como fisioterapia, fonoaudiologia e nutricao, bem como
barreiras estruturais para o manejo de doencas raras no Brasil. Assim, este relato se justifica
nao apenas pelo valor clinico e descritivo da apresentacao de uma doenca rara, mas também
por oferecer subsidios para reflexdo sobre politicas de saide e estratégias terapéuticas
integradas em cenarios de baixa disponibilidade de recursos, contribuindo para preencher

uma lacuna cientifica e assistencial existente.
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